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nsanlarda, perisentrik inversiyonlar 20 numa-
ralı kromozom hariç bütün kromozomlarda 
görülmektedir.1,2 Birçok olguda 1qh, 9qh, 

16qh gibi heterokromatin alanlardaki inversiyonlar 

sonucu fenotipte herhangi bir anomali görülme-
mekte ve bu durum polimorfizm olarak değerlendi-
rilmektedir.3 Küçük perisentrik inversiyonlar ge-
nellikle zararsız olarak kabul edilmekle birlikte 
daha büyük kromozom kısımlarını içeren 
inversiyonlar anomalili gamet oluşturma riskini 
artırabilirler. Bunun nedeni, inversiyonlu bölge 
içerisinde meydana gelecek olan çapraz dengesiz 
gametler oluşturabilme olasılığıdır.4 Perisentrik 
inversiyonlar arasında en sık görüleni %1.98’lik 
insidansı ile kromozom 9 inversiyonudur.1 
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Özet 
Kromozom 9’da görülen heterokromatik bölge perisentrik 

inversiyonu, inv (9) (p11q13), toplumda %1-3 sıklıkla görülen bir 
kromozomal polimorfizmdir. Sağlıklı bireylerde görülen inversiyonlar 
anomalili gamet oluşturma riskini artırabilirler. Kromozom 9 
inversiyonları habituel abortus yanında, şizofreni, bipolar bozukluklar, 
mental retardasyon, hermafroditizm, obstetrik infertilite, inmemiş 
testis gibi başka hastalıklarla da ilişkilendirilmiştir. 

22 yaşındaki kadın olgu, habitual abortus tanısı ile 2005 yılında 
laboratuvarımıza refere edilmiştir. Probandın karyotipi, periferik kan 
kültüründen elde edilen ve konvansiyonel sitogenetik yöntemlerle 
yapılan inceleme sonucunda 46, XX, inv (9) (p11q13) x2 olarak 
saptandı. Sentromer ve heterokromatin bölgelerin spesifik boyanması 
için C-bant yapıldı. Anne ve babadan yapılan inceleme sonucunda 
annenin 46, Xx inv (9) (p11q13), babanın da 46, Xx inv (9) (p11q13) 
karyotipine sahip olduğu belirlendi. 

Bu olgu kapsamında perisentrik inversiyonun homolog kromo-
zom çiftinin her ikisinin taşıyıcılığıyla, tekrarlayan gebelik kayıpları-
nın ilişkisi tartışılmaktadır. 
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 Abstract 
Pericentric inversion in heterochromatic region of chromosome 

9 [inv(9)] is a common (1-3%) heteromorphism in the general popula-
tion. Carrieres of inversion in chromosome 9 and other chromosomes 
are at risk of having unbalanced offspring. Inv (9) has been associated 
with habitual abortus, schizophrenia, bipolar disorder, mental retarda-
tion, hermaphroditism, obstetric infertility and undescendent testis. 

A 22-year-old woman with habitual abortus presented to our la-
boratuary in 2005. Cytogenetic analysis of peripheral blood cultures 
showed 46,XX inv (9) (p11,q13) x2. We  used C-band technique for 
detecting inversion and staining heterochromatic and centromeric 
region. The results of parental cytogenetic analysis of peripheral 
blood cells were 46,XX,inv (9) (p11q13) and 46,XY, inv (9)
(p11q13). 

As shown in this case, there may be an association between ha-
bitual abortus and inv9 (p11q13) of  both homolog chromosomes. 
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Perisentrik inversiyonlar sıklığına göre %3.57 ora-
nında Afrika ve Amerika populasyonunda, %2.42 
Latin Amerikalılarda, %0.73 beyazlarda ve %0.26 
oranında da Asyalılarda görülmektedir.5 Kromo-
zom 9’da meydana gelen inversiyonun klinik yan-
sıması görülmemiştir.5,6 Ayrıca bu olgularda görü-
len genotipin çoğunlukla ailesel olduğu da bilin-
mektedir.7 

Olgu Sunumu 
22 yaşındaki kadın olgu, habitual abortus tanı-

sı ile 2005 yılında sitogenetik laboratuvarımıza 
refere edilmiştir. Standart periferik kan kültürü ve 
tripsin giemsa bantlama (GTG) metoduyla çalışıl-
dı. Đnversiyonun kesinliğinin saptanması için 
BaOH ile C bant (sentromer bantlama) yapıldı.8 
Kromozom kuruluşunun spontan yada ailesel olup 
olmadığını incelemek amacıyla aile ağacı (Şekil 1) 
çıkarıldı ve olgumuzun ebeveynlerinden kan alına-
rak kromozom analizi yapıldı. Đkişer aylık dört 
abortusu olan olgunun karyotipi 46,XX, inv (9) 
(pter→p11::q13→p11::q13→qter)x2 olarak tespit 
edildi (Şekil 2). Toplam 20 metafaz plağı analiz 
edildi. C bant metoduyla inversiyon bölgeleri öz-
gül boyanma göstererek her iki kromozomda da 
inversiyonun varlığı saptandı. 46,XX, inv (9) 
(p11q13)x2’ü gösteren metafaz plağı Şekil 3’de 
gösterilmiştir. Normal ve inversiyonlu kromozom 
9 görünümü Şekil 4’te görülmektedir. Anne ve 
babadan yapılan inceleme sonucunda annenin 
46,XX, inv (9) (p11q13), babanın da 46,XX, inv 
(9) (p11q13) karyotipine sahip olduğu belirlendi. 

Hastanın eşi normal karyotipe sahipti. Olguya 
ait aile ağacı Şekil 1’de görülmektedir. Aile öykü-
sünde olgunun bir kız kardeşinin (II. Kuşak 12. 
birey) 10 yıldır, diğer kız kardeşinin (II. Kuşak 14. 
birey) 7 yıldır çocuk sahibi olamadığı tespit edil-
miş fakat bu bireylere ulaşılamadığı için kromo-
zom analizi yapılamamıştır. 

Tartı şma 
Yapılan çalışmalarda inv 9 çeşitli hastalıklarla 

ili şkilendirilmiştir. Đki ve daha fazla spontan abor-
tusu olan çiftlerde inversiyon 9 oranı %3 olarak 
bulunmuştur.9 Đnv 9, şizofreni10,11 bipolar bozuk-
luklar,12 mental retardasyon13 ve kişilik bozukluk-

ları14 gibi birçok psikiyatrik hastalıkla, ayrıca in-
memiş testis, hermafroditizm gibi konjenital 
genital anomalilerle de ilişkili bulunmuştur.15 Do-
kuzuncu kromozomun perisentrik inversiyonlarının 
genel olarak düşük riski meydana getirmediği be-
lirtilmesine16 rağmen, 2 ve daha fazla düşüğü olan 
kişilerde 9. kromozom inversiyonlarının arttığını 
bildiren yayınlar da bulunmaktadır.15 Down send-
romlularda da inv 9 prevalansı yüksek bulunmuş-
tur.13 Đnversiyon 9’un değişik kırık noktalarıyla 
oluşmasının inv (9) (p13q21) soliter dural 
ekstramedullar plazmastoma’ya neden olduğu bil-
dirilmi ştir.17 Son zamanlarda yapılan çalışmalarla, 
perisentrik inversiyon 9’un normal bir varyant mı 
yoksa anormal bir karyotip mi olduğu henüz açık-
lık kazanmamıştır.18 

Çalışmamızda, bu olgu kapsamında perisentrik 
inversiyonun homolog kromozom çiftinin her iki-

 
Şekil 2. Olgumuzun karyotipi. 
 
 

 
Şekil 1. Olgumuzun aile ağacı. 
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sinin taşıyıcılığının habituel abortusa neden olabi-
leceği düşünülmektedir. 
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Şekil 4. Normal idiogram ve inv(9) görünümü. 
 
 

 
Şekil 3. Olgumuzun C bant görüntüsü. 

 
 


